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INTRODUCCION

El Sindrome de Delecién 22q11.2 (OMIM#188400) es una de las microdeleciones mds frecuen-
te en el ser humano, afectando a 1 de cada 2000 a 4000 RNV, ocurre por una delecién en es-
tado heterocigoto de 1,5 a 3,0 Mb del cromosoma 22q11.2, cerca de 40 genes se encuentran
involucrados principalmente TBX1.Se caracteriza por presentar hipocalcemia derivada de hipo-
plasia paratiroidea, hipoplasia timica y defectos del tracto de salida del corazén. La alteracién
de la migracién de la cresta neural cervical hacia los derivados de los arcos y bolsas faringeas
puede explicar el fenotipo.

OBJETIVO GENERAL

|dentificar las caracteristicas clinicas del Sindrome de Delecién 22q11.2.

REPORTE DE CASO

Paciente de sexo masculino de 3 dias de vida, producto de la primera gesta de madre de 18
afios, padre de 20 afos, originarios del estado de Puebla, sin antecedente de consanguinidad
y/o endogamia, control prenatal regular con 7 consultas, ultrasonido en 7 ocasiones sin repor-
tar malformaciones. Nace a las 37.1sdg por cesérea indicada por bradicardia fetal, Apgar
5,8, peso 2950gr, talla 46cm, PC 35cm. A la EF presenta crdneo plagiocéfalo, frente pequefia
con hirsutismo, facies redonda con asimetria facial a expensas de lado derecho, hendiduras
palpebrales cortas, ptosis palpebral derecha, telecanto, puente nasal amplio, narina derecha hi-
popldsica, boca pequena, labios delgados, paladar alto y ojival, micro retrognatia, pabellones
auriculares con implantacién baja, rotados hacia atrés y microtia Gl, cuello corto, térax ancho
con feletelia, precordio normodindmico, ruidos cardiacos ritmicos, soplo sistélico Gll, abdomen
sin alteraciones, genitales masculinos, extremidades superiores sin alteraciones, extremidades
inferiores con tibias varas y pies en aducto bilateral.
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Laboratorios. PTH 11.1 pg/ml, 25 hidroxi vitamina D 19.1 ng/ml. CH. Leucos 68.80%, linfocitos
16.3%, monocitos 12.4%, Hb 16.1 g/dI, Hto 45.70%, VCM 101.80fL, HCM 35.9pg, plaquetas
167 1073/pL. Granulaciones téxicas.

Radiografia de Térax. Situs solitus con levocardia, arco aértico derecho, no se observa timo.

Ecocardiograma. Se reporta CIA tipo Ostium secundum grande, PCA, Tetralogia de Fallot con
obstruccién pulmonar leve.

EEG. Actividad epileptégena

ASPECTOS BIOETICOS

Se cuenta con consentimiento informado.

RESULTADOS

Paciente que presenta datos fenotipicos compatibles con sindrome de microdelecién 22q11.2.

CONCLUSION

El Sindrome de Delecién 22q11 anteriormente denominado Sindrome de Di George, presenta
una gran variabilidad fenotipica, actualmente se han asociado alteraciones neurolégicas como
el espectro autista, esquizofrenia y déficit de atencién. Se cuenta con técnicas como el andlisis
de microarrays para corroborar el diagnéstico.
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